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RESUMEN 
 
     La fibrilación auricular (FA) es la arritmia sostenida más común. Se caracteriza por una activación auricular 
desorganizada, rápida e irregular. La presencia de FA de modo aislado es mucho menos habitual y la forma 
familiar (FAF) es excepcional. La historia familiar de FA idiopática se asocia con un mayor riesgo de FA, 
caracterizada por una temprana edad de inicio y varios familiares de primer grado afectados. En el presente 
trabajo sedemuestra el hallazgo de una familia afectada con fibrilación auricular en 6 de 20 de sus miembros 
con ritmo cardíaco conocido, a lo largo de tres generaciones, con la finalidad de dar a conocer su excepcional 
existencia y sus datos clínicos más relevantes. Se examinan el estado clínico, la evolución, los hallazgos ECG, 
ECO-2D y Holter de los pacientes, los tratamientos efectuados y las complicaciones atribuibles a la 
enfermedad. Se llega al diagnóstico de Fibrilación Auricular Familiar en vista de la presencia del trastorno en 
varios de los familiares de primer grado y su inicio temprano en la mayoría de los afectados. 
 
 
CLINICAL CASE: FAMILIAL ATRIALL FIBRILLATION 
 
 
KEY WORDS: Familial Atrial Fibrillation. Arrhythmia. Autosomal Dominant. 
 
ABSTRACT  
 
     Atrial fibrillation (AF) is the most common sustained arrhythmia. It is characterized by disorganized, rapid 
and irregular atrial activation. The presence of AF in isolation is much less common and familiar form (FAF) 
is exceptional. Family history of idiopathic AF is associated with increased risk of atrial fibrillation, 
characterized by an early age of onset and several first-degree relatives affected. In the present paper we show 
the finding of an affected family with atrial fibrillation in 6 of 20 members with known heart rate, along three 
generations, in order to publicize their exceptional existence and its most relevant clinical data.Clinical status, 
evolution, ECG, ECO-2D and Holter findings of the patients,indicated treatments and complications 
attributable to the disease are discussed. You get to the diagnosis of Familial Atrial Fibrillation in view of the 
presence of the disorder in several first-degree relatives and his early start in most affected. 
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INTRODUCCIÓN 
 
     La fibrilación auricular (FA) es la arritmia 
sostenida más común. Se caracteriza por una 
activación auricular desorganizada, rápida e irregular1. 
Dos mecanismos se han propuesto para el inicio y 
perpetuación de la FA. El primero se desencadena a 
partir de un foco de actividad eléctrica ectópica y el 
segundo por presencia de múltiples circuitos de 
reentrada capaces de alterar la duración del período 
refractario efectivo. Ambos mecanismos son 
complementarios y no excluyentes entre ellos2.La 
presencia de FA de modo aislado es mucho menos 
habitual y la forma familiar (FAF) es excepcional3.La 
FAF fue descrita por primera vez en 1943 por Wolff. 
Estudios recientes informan una prevalencia de FAF 
correspondiente a 5% de todos los casos de FA y 
hasta de 15% de todos los casos de FA aislada 
idiopática. En 1996 Ramón Brugada y colaboradores 
fueron los primeros en señalar la existencia de una 
mutación en el locus 10q22–24 (brazo largo del 
cromosoma 10) en tres familias catalanas afectadas 
por FA con un modo de herencia autosómico 
dominante4, posteriormente se han descrito 
mutaciones en otros locus como el 11p15.5 y el 
6q14–165,6atribuyéndose diversas fallas de la 
expresión de los canales iónicos o disfunción de 
estos, ya que alteran el proceso de despolarización 
celular2.  
 
     La historia familiar de FA idiopática se asocia con 
un mayor riesgo de FA, caracterizada por una 
temprana edad de inicio y varios familiares de primer 
grado afectados6,7. De hecho, en individuos que 
tienen un pariente de primer grado con FA aislada, el 
riesgo de desarrollo de FA es significativamente 
mayor que la de la población general8.A 
continuación, se presenta el hallazgo de una familia 
afectada de FAF en varios de sus miembros. Se 
dispone del estudio de 20 miembros de tres 
generaciones, de los que 6 presentan FAF. 
 
 
 
 
PRESENTACIÓN DEL CASO 
 
     El estudio se compone del examen de las 
incidencias clínicas en la mayoría de sus 
componentes, la realización de un ECG, ECO-2D, 
Holter y en el caso de uno de los miembros, la 
realización de estudio angiográfico. Además la 
valoración del tratamiento recibido y su efectividad. 
Se conoce el estado actual de los 20 miembros de 
tres generaciones: con 6 afectados, 8asintomáticos y 
sin fibrilación auricular documentada y 6de diagnóstico 
incierto pero con posibles complicaciones de la 
enfermedad a pesar del diagnóstico no confirmado. 
 
a. Afectados con FAF: Su edad oscila entre 24 y 62 
años, habiendo fallecido uno a los 62 años a causa de 
Enfermedad Vascular Cerebral. La FA se detectó 
entre los 22 y los 62 años de edad. Los 6 pacientes 
presentaban sintomatología referida a la FA, 3 con 
sensación de palpitaciones y disnea en los períodos 
de cambio de ritmo sinusal a FA y los demás con 
mala tolerancia a la arritmia. 
 
b.Asintomáticos: 4 de ellos representan las parejas 
de los 4 miembros de la segunda generación, donde 
se descartó la presencia de consanguinidad. El resto 
no refieren tampoco sintomatología ni hallazgos al 
ECG. 
 
c. Diagnóstico incierto: 1 miembro fallecido a los 
28 años de causa desconocida a falta de autopsia 
anatomopatológica y 1 fallecido a los 5 años de 
muerte súbita. Los 4 restantes refieren palpitaciones 
ocasionales pero sin confirmación de FA con ECG, 
no obstante en 1 miembro se identifica BIRDHH y 
en otro extrasístoles ventriculares ocasionales en 
estudio Holter. 
 
ECG: 5 pacientes se hallaban en FAPersistente, con 
frecuencias ventriculares medias entre 110 y 160 por 
minuto. 1 de los pacientes se hallaba en FA 
Paroxística(frecuencia ventricular de 100) depocos 
segundos de duración  y que alternaba con ritmo 
sinusal (ver Fig. 1). 
 
 
 
 
 
 
 
       Fig. 1. EKG de 1 de los pacientes(FA Paroxística que alterna con Ritmo Sinusal) 
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ECO-2D: fue normal en los 6 casos al momento del 
diagnóstico. En la actualidad, 1 de los miembros 
presenta al ECO-2D: dilatación de ambas aurículas 
con volumen auricular izquierdo indexado 
severamente aumentado (51.42 ml/m²). 
 
HOLTER: ausencia de FA en todos los afectados 
debido a realización diferida; posterior a 
cardioversión. Sin embargo, en uno de los miembros 
se evidencia extrasístoles auriculares muy frecuentes 
y en otro, extrasístoles ventriculares ocasionales. 
 
ANGIOGRAFÍA: se realiza en un miembro 
afectado para descartar FA de causa isquémica en 
vista de otros factores de riesgo que presentó 
(dislipidemia, HTA). En el estudio no se observaron 
lesiones angiográficamente significativas. 
 
Tratamiento: 3 de los 6 pacientes recibían 
tratamiento médico de mantenimiento a causa de su 
arritmia, 1 con atenolol y 2 con amiodarona. Alos 6 
pacientes se les realizó cardioversión farmacológica 
con amiodarona y propafenona, resultando eficaz.
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fig. 2. Árbol genealógico de la familia estudiada. El estudio se relaciona con las tres generaciones 
que constan de 20 miembros. 
 
DISCUSIÓN 
 
     La FA es una arritmia cuya prevalencia aumenta 
con la edad y que suele presentarse en pacientes con 
afectación cardíaca previa9,10, mientras que las formas 
aisladas son infrecuentes, representando el 2,7% del 
total de casos de FA11. La FAF es excepcionalmente 
rara o, cuando menos, ha sido reconocida como tal 
en pocas ocasiones12,13. La FA asociada a lesión 
cardíaca multiplica por dos la mortalidad e 
incrementa notablemente la incidencia de 
Enfermedad Vascular Cerebral9, mientras que la FA 
aislada tiene escasa repercusión en la calidad y 
expectativa de vida2,3. La FAF, al no presentar 
lesiones cardíacas asociadas y por los escasos datos 
conocidos de la bibliografía5,6, debería considerarse 
una lesión relativamente benigna, sin repercusión en 
la calidad ni expectativa de vida de los pacientes. No 
obstante, en los casos aportados constan 1 paciente 
con Enfermedad Vascular Cerebral, causando la 
muerte del mismo a los 62 años. El parentesco en 
primer grado con un familiar con diagnóstico de FA 
incrementa entre 2 y 3 veces el riesgo de padecerla, 
siendo 1,39 veces más si la FA se presentó antes de 
los 60 años de edad2.Dos patrones hereditarios están 
relacionados con la FA: el primero de carácter 
familiar, monogénico y mendeliano; el segundo de 
carácter no familiar y multifactorial2. Diversas 
mutaciones en varios locus han sido descritas en la 
génesis de la FAF, siendo las más importantes: 
Boletín Médico de Postgrado. Vol. XXXII Nº 1 Enero – Marzo. Año 2016                                UCLA. Decanato de Ciencias de la Salud. Barquisimeto – Venezuela 
mutación de los genes que codifican las subunidades 
a y ß del canal de Na+8,14;  dos mutaciones con 
pérdida de función en el gen SCN1B (R85H, 
D153N) y otras dos mutaciones en el gen SCN2B 
(R28Q, R28W) en pacientes con FA8. Además se han 
descrito mutaciones (KCNE2 R27C y KCNE5 
L65F) en las subunidades ß del canal Ks (codificadas 
por los genes KCNE1-5) en pacientes con FA 
familiar. 
 
     El ECG demostró una FA en todos los casos;5 
pacientes se hallaban en FA Persistente, con 
frecuencias ventriculares medias entre 110 y 160 por 
minuto; 1 de los pacientes se hallaba en FA 
Paroxística (frecuencia ventricular de 100) de pocos 
segundos de duración y que alternaba con ritmo 
sinusal. En el ECO-2D se observaron unos 
diámetros y una función ventricular izquierda 
normales en todos los casos, excepto en un paciente 
dondeel último ECO realizado indica: dilatación de 
ambas aurículas con volumen auricular izquierdo 
indexado severamente aumentado (51.42 ml/m²). 
Este hallazgo podría corresponder a  la hipertrofia y 
la dilatación auricular como consecuencia de la FA; 
donde la participación de anormalidades 
inmunorreguladoras en pacientes predispuestos 
genéticamente se han sugerido por el hallazgo de 
niveles séricos elevados de anticuerpos antimiosina 
de cadena pesada en casos de FA paroxística sin 
cardiopatía estructural15. 
 
     En cuanto al tratamiento antiarrítmico de la FAF, 
ya se ha citado el uso en la mayoría de los pacientes 
afectados de amiodarona resultando eficaz tanto en 
la cardioversión farmacológica como en el 
tratamiento de mantenimiento posterior al episodio 
de FA. Respecto a la prevención de fenómenos 
tromboembólicos, se considera indicar la 
anticoagulación si existen factores de riesgo 
asociados. Si éstos no existen y no hay 
contraindicación para la administración de 
tratamiento antiagregante con aspirina, a pesar de la 
escasa experiencia en la FAF, se recomienda como 
adecuada su administración12,16,17. Finalmente, se 
debe acotar que debido al alto riesgo de incidencia 
del trastorno en los demás miembros del grupo 
familiar; y en vista del antecedente de muerte por 
EVC atribuido al FA en un miembro afectado; se 
hace muy relevante el estudio pertinente al resto de 
los familiares asintomáticos y con diagnóstico 
incierto con la finalidad de descartar la patología y 
evitar las complicaciones ya descritas. 
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